














































































































































                                    //                   
              CH2 – CH – C                                                   
               |          |          \                           
               SH      NH2     OH                                                    
L- Cisteína                                         i) Oxidación                       CH2 – CH2 SO3H 
                                                         ii) Descarboxilación            |     
                                                  O                                               NH2    Taurina 
                                                //                                           
CH3 – S – CH2 – CH2 – CH – C – OH                                    (Taurina ó Ácido 2-Amino  
        |           etano Sulfónico)               
                                        NH2 
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CH2 – C – O
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 NH2                                            NH2 
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                             O                                          CH3                                                    O 
                                      //                                              |                                       // 
CH2 – (CH2)3 – CH2 – C                                  CH3 – 
+N  – CH2 – CH – CH2 - C      
 |                         |           \                                               |                   |                  \ 
 NH2                 NH2       OH                                        CH3              OH               OH 










































































Leche de vaca 
(mg/100ml) 
L-  Histidina 22.0 95.0 
L- Isoleucina 68.0 228.0 
L- Leucina 100.0 350.0 
L- Lisina 73.0 270.0 
L- Metionina 25.0 88.0 
L- Fenilalanina 48.0 172.0 
L- Treonina 50.0 164.0 
L- Triptofano 18.0 49.0 
L- Valina 70.0 245.0 
L- Arginina 45.0 129.0 
L-Alanina 35.0 75.0 
L-Ácido aspártico 116.0 166.0 
L-Cistina 22.0 32.0 
L- Ácido glutámico 230.0 680.0 
L- Glicina 0.0 11.0 
L- Prolina 80.0 250.0 
L- Serina 69.0 160.0 
L- Tirosina 61.0 179.0 
L- Carnitina 11.0 8.0 
Taurina 8.0 0.10 





































      O                                                                                             O 
       ||                           Enzimas            || 
R– C– OH   + H2N – CH2 – CH2SO
-
3 Na















































Menos de 30 días 
de duración 
(mgN/l) 
Más de 30 días 
de duración 
(mgN/l) 
N- Acetil Glucosamina 230.0 150.0 
Urea 147.0 110 – 180 
Aminoácidos libres 43.0 36 - 60 
Ácido N-Acetil Neuramínico 63.0 3 – 27 
Péptidos - 17 - 60 
Colina y Etanolamina 7-20 10-20. 
Ácidos nucleicos - 19.0 
Creatinina - 7 - 11 
Creatina - 11.0 
Ácido úrico - 4.0 
Nucleótidos 3.0 3.0 
Amoniaco 2.0 2.0 
L-Carnitina 1.0 0.70 
Poliaminas 0.10 0.20 
Nucleótidos cíclicos 0.03 – 0.20 0.03 – 0.20 
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                          O 
                                                 // 
CH3 – (CH2)12 – CH2 – CH2 – C                  Ácido Palmítico (C16:O) 
                                                  \                                                       
                                                    OH 
                                              O 
                                                                                         // 
CH3 – (CH2)4 – CH = CH - CH2 – CH = CH – (CH2)7 – C       Ácido Linoleico (C18: 2) 
                                                                                         \ 

















































































 R- CH2 – C – S CoA 
                || 
                O 




 Provee Sustrato para la Síntesis 
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                         | 
               CH3- N
+ - CH3 
                           | 
           O          CH2 
            ||             | 
    R – C – O – CH                      Acil-L-Carnitina  
     |   
                        CH2  
                        |    
                       C = O 
                         \                                               




































                                                                                    Palmitato 
 
 
                                                                             C15 –CO - CoA 
 
                                                                                             CPT -1 
 
                                                                           C15 – CO  - L- Carnitina 
 
    Membrana mitocondrial               TRANS                                  Ciclo de la              
      Interna                                                                                        L-Carnitina   
   
                                                                           C15 – CO – Carnitina 
 
                                                                                             CPT - 2  
                                         Transferencia de  
            Electrones               C15 – CO – Co A 
                    
    Cadena  de              ETF – DH, – ETF          FAD             ACD   
    Transporte                                                FADH2                                          
    de Electrones                     
                                                                  
                                                              R –  CH2 –  CH = CH  – CO - CoA 
                                                                                            Hidratasa 
 
                                                                R - CH2 CHOH – CH – CO – CoA                         Ciclo de 
                                                                      NAD                                                                  Oxidación 
                                                                     NADH             3 – OH – ACD 
                                                    
                                                           R – CH2 – CHOH  - CH2 – CO – CoA 
 
                                                         Acetil – CoA                Tiolasa 
                                                                                      
                                                                               C13 – CO – CoA 
                                                    Acetil  CoA 
      
 
                                                                           C11 -  CO - CoA 
                                                        
                                                       Acetil CoA  
 
                                                                              C 9 - CO CoA 
                                                       Acetil CoA 
 
 
                                                                              C7 - CO CoA 
                                                        Acetil CoA 
 
 
                                                                              C5 -CO CoA 
                                                      Acetil CoA 
 
 
                                                                              C3 - CO CoA 
 
                                                     Acetil CoA 
 
                                                                            Acetil – Co A 
                                                                                               HMG –CoA sintetasa 
                                                                                                                                                      Síntesis 
                         Leucina                                     Hidroximetilglutaril – CoA                                de Cetona 
                                                                                                                                                 
                                                                              HMG – CoA liasa                       
                                                                               Acetoacetato                                 
 
 
                                                                           
                                                                              β-hidroxibutirato 
4&3/$,-)!5&-%&'("&*!%!(-$& -) # "&**!/(6%&-!3$+!-)%-)( $3*,#&%!-)
%$!(!+!+#+!+)(7&"6*&%!++!( !++&3/&)(*)+8$(&*&(# "&*!& *$(+9)$+:
;0<
%$(&*&(=%& %$(&*&(*$(+ !%+:;<9 1!#$!*),(-)*$(+9)$)(%&-)) )%*$!()+:4;<4
-)+.&-$!3)(+:4>;<%& !-)+.&-$!3)(+:;<"!& !.&-$*+:.&-$*+;<
?.&-$!5&%& !-)+.&-$!3)(+:?	>;<)*%)*!*&! +:*&! +;)*.&-$!5&)*




















                                     
 
                                               Glucosa                                   MITOCONDRIA 
   
 
                                                   Piruvato    
                     
                      
                                                  Citrato 
 
                                                                                                                             Acilcarnitina 
                                                Acetil CoA                 CoASH 
                              Activa                                                                           
                           Acetil CoA                                                                       CPT -I                   
 AMPc                carboxilasa                                                                         
                                                                            -                                            L-Carnitina                 
                           Inactiva 
                                                                                                                                                             
     +                                       Malonil CoA                             Acil  Co A 
 
                                                                                                                           
Glucagón                               Ácidos grasos                  Triacilgliceroles         VLDL 
 
                  Ácidos grasos exógenos 
  Regulación de la oxidación de ácidos grasos en hígado 
 
                                
                                     Enzimas sujetas a regulación    
            
                      
                   +                Estimulación   
 
 




      Acetil  CoA 
4&3/$?)3/ %&'(-) !5&-%&'(-) !+6%&-!+3$+!+)() .,3-!
B$(&*&(
# "&*!& *$(+9)$+<B &#!#$!*),(+-)"/0C-)(+&--
O
||
R – C – S C o A
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DEFECTOS DE TRANSPORTE DE L-
CARNITINA EN LA MEMBRANA 
PLASMÁTICA (DÉFICIT PRIMARIO) 
 
El déficit de L-carnitina es la 
causa del deterioro de la 
oxidación de los Ácidos 
Grasos: Miocardiopatía con o 
sin debilidad en músculos 
esqueléticos (a los 2-4 años). 
Ácidos orgánicos urinarios en 
ayunas con aciduria 
dicarboxílica. 
HIPOCETÓSICA en ayuna 




Carnitina en el plasma y 
músculo extremadamente 
bajas (1- 2% del valor 
normal). Cetogénesis 
normal en ayunas pero 
hay deterioro si no se 
consume L-CARNITINA 
en la dieta; aciduria 
dicarboxílica 
HIPOCETOSICA en 
ayunas si hay deterioro de 
la oxidación de ácidos 
grasos 
 



















en ayunas, a veces con 
anomalías en las pruebas de 
función Hepáticas, sin ser 
afectados los músculos 
cardíacos y esqueléticos. 
 
Perfil urinario de ácidos 
orgánicos en ayunas con 
aciduria dicarboxílica 
Hipocetósica, sin 
anomalías específicas. Es 
el único trastorno de 
oxidación de ácidos 
grasos en que la L-
Carnitina plasmática está 
elevada a 150-200% del 
valor normal. 
 
Dieta para evitar el 
ayuno por más de 10-
12 horas; líquidos con 
glucosa al 10% 
(intravenosos). 
 





Defecto de la proteína 
transportadora de la 
membrana mitocondrial 
interna para los Acilcarnitina, 
bloquea la entrada de los 
ácidos grasos de cadena 
larga en las mitocondrias; 
deterioro de la oxidación de 
los ácidos grasos de cadena 
larga en las mitocondrias; 
síntomas en el período 
neonatal. 
 
Hipoglucemia inducida por 
ayuno y colapso 
cardiorrespiratorio, 
Miocardiopatía y debilidad 
muscular; sobrevivencia 
no mayor a 2 años de 
edad. No se observan 
ácidos orgánicos distintos 
en orina ni en plasma; 
déficit secundario de L-
Carnitina. 
 
El diagnóstico puede 
realizarse con el 
empleo de fibroblastos 
en cultivo; el 
tratamiento es similar al 
de los demás 
trastornos de la 








a- Déficit grave de la 
actividad enzimática 
ocasionada con inicio 
infantil; 
 
b- Déficit leve en adultos 
con rabdomiólisis  
episódicas. Ambos 
desencadenados por el 
ejercicio prolongado; y 
una mioglobinuria que 





de creatincinasa están 
elevadas (igual o mayor a 
5000-10000U/l.). No se ha 
descrito hipoglucemia en 
ayunas pero hay 
mioglobinuria con el 
ayuno, aumento del 
depósito de grasas. 
 
Diagnóstico mediante 
la demostración del 
déficit de la actividad 
enzimática en el 
músculo u otros tejidos 
y en cultivo de 
fibroblastos. 
 




















A los 2-3 años de vida; 
enfermedad aguda por 
ayuno 12-16 horas; 
vómitos, letargia; coma; 
crisis convulsivas y 
colapso 
cardiorrespiratorio; 
pacientes de origen 
europeo no occidental; 
ligera hepatomegalia 
con depósitos de grasas. 
 
Cetonas plasmáticas 
y urinarias bajas; 







Urato, Urea y 
Amoníaco. Este 
déficit secundario se 
observa en casi 
todos los defectos 
de oxidación de los 









CRÓNICA: evitar la 
inanición, ajustando 
la dieta para 
asegurar ayunos 
menores de 10-12 
horas. 
Polémicas son las 
restricciones de 
grasa de la 






DE  ACIL-CoA 
DE CADENA  
CORTA (SCAD) 
 
Acidosis crónica; falta de 
crecimiento, debilidad 
muscular y retraso del 
desarrollo; no hay 
deterioro de la oxidación 
de los ácidos grasos de 
cadena más larga; 
acumulación de 
metabolitos de ácidos 
grasos de cadena corta. 
 
Elevación en la orina 
de metabolito de 
ácidos grasos de 
cadena corta; déficit 









específicos de la 
 
Limitar el ayuno 
y las grasas de la 
dieta. 
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